









Käsitettä suomalainen tautiperintö käytettiin 
ensimmäisen kerran vuonna 1972 (1). Sen syn-
ty liittyi vahvasti Helsingin lastenklinikkaan ja 
pediatriaan. Vuotta myöhemmin asia esiteltiin 
kansainväliselle lukijakunnalle (2).
Tautiperinnön syynä on asutushistoriamme: 
pysyvää kylä- ja myöhemmin kaupunkiasutusta 
on ollut parituhatta vuotta. Asukkailla oli oma 
geeniperimänsä, jossa oli jokunen erikoinen 
geenivirhe. Toisaalta jokin muualla melko ylei-
nen mutaatio saattoi puuttua.
Väestö on ollut poikkeuksellisen eristynyttä 
maantieteellisten, kielellisten ja kulttuuristen 
syiden takia. Nälkävuodet ja sairaudet ovat tila-
päisesti vähentäneet alun perinkin pientä väes-
töä ja siten kapeuttaneet geeniperimäämme.
Lähes tyhjillään ollut Sisä-Suomi asutettiin 
Kustaa Vaasan tuella 1500-luvulla niin, että kul-
lekin paikkakunnalle muutti vain muutama per-
he. Siten kaikki jälkeläiset olivat tuolla  alueella 
vähintään kaukaista sukua keskenään.
Nämä poliittiset ja sattumanvaraiset seikat 
johtivat usein joidenkin mutaatioiden rikastu-
miseen tietyille alueille (3). Ilmiö heijastuu tau-
tiperinnön esiintymiseen vieläkin: olipa potilas 
syntynyt missä päin Suomea tahansa, hänen 
juurensa johtavat useimmiten maan siihen 
kolkkaan, jonne taudin mutaatio on rikastunut 
(kuvio 1).
Tautiperinnön tautien tutkiminen perustui 
aluksi taitavaan kliiniseen työhön ja sukutausto-
jen selvittämiseen kirkonkirjojen avulla. Geeni-
tutkimus tuli mukaan 1990-luvulla, jolloin gee-
ni toisensa jälkeen aluksi paikannettiin peri-
mään, ja lopulta ne onnistuttiin tunnistamaan 
ja löytämään tauteja aiheuttavat mutaatiot.
Työhön innosti suomalaisen tautiperinnön 
käsite, mutta asutushistoriallinen tausta oli lois-
tava työkalu geenien paikantamisessa (4–6). Ny-
kyisin väestön geeniperimää, varianttien esiin-
tymistä ja alueellista rikastumista voidaan sel-
vittää myös genomitietokantojen avulla (7). Tu-
lokset viittaavat siihen, että vastaavalla väestö-
kohtaisten geenivarianttien rikastumisella voi 
olla merkitystä myös kansantaudeissa (8).
Tautiperinnön taudit
Ensimmäisissä julkaisuissa tautiperintöön kat-
sottiin kuuluvan parikymmentä tautia, sittem-
min lukumäärä on lähes kaksinkertaistunut. 
Kokoelman alkuperäinen ”kriteeri” oli, että tau-
tia esiintyi Suomessa selvästi enemmän kuin 
väkilukuun suhteutettuna voisi olettaa.
Toinen tyyppipiirre ilmeni, kun tautien gee-
nitaustat yksi toisensa jälkeen opittiin tunte-
maan. Monogeenisten tautien taustalla tiede-
tään yleensä olevan suuri joukko tietyn geenin 
erilaisia mutaatioita. Esimerkiksi länsimaisessa 
väestössä yleistä peittyvästi periytyvää kystistä 
fibroosia aiheuttavasta CFTR-geenistä tunne-
taan parituhatta erilaista varianttia. Niistä aina-
kin parinsadan on osoitettu aiheuttavan tätä 
tautia (9).
Isoloituneessa suomalaisessa väestössä tilan-
ne on usein aivan toisenlainen. Erityisesti suo-
malaisen tautiperinnön tauteja aiheuttaa lähes 
aina yksi yhteiseltä esivanhemmalta peritty ns. 
valtamutaatio. Ne ovat usein pistemutaatioita, 
jotka muuttavat geenin toimimattomaksi. Poti-
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hemmaltaan tai – harvemmin – toiselta van-
hemmalta on periytynyt kyseisen geenin jokin 
harvinaisempi mutaatio (10). Tietoa tautiperin-
nön taudeista ja erityisesti niihin liittyvistä mu-
taatioista voi etsiä FinDis-tietokannasta (11) 
(www.findis.org).
Suomalaisten tautien tunnistamista ja liittä-
mistä tautiperintökäsitteeseen on perinteisesti 
kuvattu ns. Perheentuvan portailla (kuvio 2). 
Tautiperintöön kuuluu sairauksia lukuisilta lää-
ketieteen erikoisaloilta. Useimmille ei ole hyvää 
suomenkielistä nimeä, ja käytetyt nimet ovat 
vuosien kuluessa vaihdelleet. Nimi on saatettu 
alun perin antaa löytäjän mukaan (esim. Mere-
tojan tauti), ja muuttaa se myöhemmin taudin 
oireita tai patofysiologiaa kuvaavaksi (perinnöl-
linen gelsoliiniamyloidoosi). Nimet eri ajoilta 
saattavat myös olla käytössä rinnakkain.
Karkeasti pääoireen mukaan luokitellen tauti-
perinnön taudeista kuusi on sikiöaikana tai vas-
tasyntyneenä kuolemaan johtavia, 13 on luoki-
teltavissa eteneviksi keskushermoston sairauk-
siksi, neljä on eri syistä johtuvia kasvuhäiriöitä 
ja neljä aineenvaihdunnan häiriöitä. Joukossa 
on myös neljä silmäsairautta, suomalaisille tyy-
pillinen kuurosokeuden muoto sekä muutama 
tässä luokittelematon sairaus. Useat sairauksis-
ta ovat monioireisia.
Taudeista kaksi on autosomissa vallitsevasti 
periytyviä, kaksi sukupuoleen liittyvästi periyty-
viä ja muut ovat autosomissa peittyvästi periyty-
viä. Viimeksi mainittujen kantajatiheydet väes-
tössä vaihtelevat: tavallisimmassa taudissa kan-
tajia on Suomessa noin 1/45, mutta monissa 
paljon vähemmän.
Tietyillä paikkakunnilla kantajatiheys voi kui-
tenkin olla huomattavan suuri. Esimerkiksi lap-
suusiän neuronaalisen seroidilipofuskinoosin 
(vLINCL) mutaatio on rikastunut pienelle 
 alueelle Etelä-Pohjanmaalle, jossa paikallinen 
kantajatiheys on 1/25. Pohjoisen epilepsian 
mutaation juuret taas johtavat Kainuuseen.
Synnynnäisen nefroosin (CNF) mutaatiota 
esiintyy toisaalta melko tasaisesti koko maas-
sa. Tämä selittynee siitä, että mutaatio oli 
suomalaisessa väestössä jo varhain ja levisi 
kyläasutuksen vakiintuessa parituhatta vuotta 
sitten (12). Kun taudeista koottiin esiintyvyys-
tietoja  20–30 vuotta sitten, niistä tavallisim-
piin sairastuvia syntyi noin 2–3/vuosi. Määrät 
ovat saattaneet hiukan pienentyä, mutta tark-
koja tilastoja ei ole mm. siksi, että nämä sai-
raudet katoavat ICD10-koodistossa osaksi 
suurempia tautiryhmiä, kuten muutkin harvi-
naistaudit.
Löytyykö uusia tauteja yhä?
Onko suomalainen tautiperintö keksijöidensä 
eläköidyttyä ”lukkiutunut”, vai voiko sieltä pois-
taa tai sinne lisätä tauteja? Kuka on käsitteen 
portinvartija nykyään?
Silloin tällöin löydetään muutamia perheitä, 
joilla on harvinainen sairaus ja sen taustalla yk-
si vain Suomessa havaittu mutaatio. Tällaisten 
tapauksien on saatettu ehdottaa edustavan tau-
tiperinnön uusia tauteja (13).
Muutamia yksittäisiä tautitapauksia ei perin-
teisesti ole kelpuutettu tautiperintöön, vaan 
sairautta on pitänyt olla suunnilleen kymme-
nessä perheessä. Toisaalta molekyyligeneetti-
nen tutkimus koko ajan rikkoo ja järjestää uu-
delleen tautientiteettejä. Esimerkiksi suoma-
laiseen tautiperintöön mahdutettu Meckelin 
oireyhtymä (14) ei olekaan yksi, yhden geenin 
virheistä johtuva sairaus. Tähän erikoiseen le-
taaliin fenotyyppiin kuuluvat enkefaloseele, 
ylimääräiset sormet ja kystiset munuaiset. 
Meckelin oireyhtymään liittyy useita geenejä, 
ja siihen saattavat eri perheissä johtaa mutaa-
tiot eri geeneissä. Suomalaisiltakin potilailta 
on löytynyt kaksi erilaista geenitaustaa. Feno-
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selitykään yhdellä väestöön rikastuneella mu-
taatiolla. Tuleeko tautia silti käsitellä yhtenä 
tautina tautiperinnön listoilla?
Toisenlaisen kysymyksen herättää pienikas-
vuisuutta, rakennepoikkeavuuksia ja syöpäalt-
tiutta aiheuttava Rapadilino-oireyhtymä (15), 
jota esiintyy lähes yksinomaan Suomessa. 
Tautia aiheuttaa Suomessa vähintään toiselta 
vanhemmalta peritty valtamutaatio RECQL4-
geenissä, jonka muunlaiset mutaatiot yleensä 
johtavat hieman erilaisiin fenotyyppeihin. 
Suomessa ei ole juuri koskaan tavattu näitä fe-
notyyppejä. Tulisiko siis puhua RECQL4-gee-
nin mutaatioista aiheutuvasta fenotyyppijatku-
mosta, joka ei ole meillä sen yleisempi kuin 
muuallakaan, vai erityisestä meille rikastu-
neesta Rapadilino-oireyhtymästä?
Suomalaisten tautien listan tulee hyvin käy-
tännöllisesti ajatellen hyödyttää kliinikoita ja 
potilaita. Käsitteen hyödyllisyyttä ehkä vähentäi-
si tautien liian pikkutarkka yhdistäminen tai ja-
kaminen ja listan muutteleminen usein. So-
siaali- ja terveysministeriön työryhmä uusii har-
vinaisten sairauksien kansallista ohjelmaa par-
haillaan. Tässä yhteydessä on tarkoitus jakaa 
näihin sairauksiin liittyviä kansallisia koordi-
naatiotehtäviä eri toimijoille. Keskustelussa on 
nostettu esiin esimerkiksi suomalaisen tautipe-















                                                                                                                                                                          GRACILE (vastasyntyneen kuolema) 
                                                                                                                                                        LAAHD (vastasyntyneen kuolema) 
                                                                                                                                                        FSH-RO (hormonipuutos)
                                                                                                                                           EPMR (etenevä kehitysvammaisuus) 
                                                                                                                                           PEHO (vaikea kehitysvammaisuus) 
                                                                                                                                           TMD (lihassairaus), dominantti
                                                                                                                                   RAPADILINO (lyhytkasvuisuus)
                                                                                                                   LCCS (sikiöaikainen kuolema)
                                                                                                                   IOSCA (etenevä kehitysvammaisuus)  
                                                                                                             COHEN  (kehitysvammaisuus)  
                                                                                                             vLINCL (etenevä kehitysvammaisuus) 
                                                                                                    HYDROLETALUS (sikiöaikainen kuolema) 
                                                                                               SALLA (kehitysvammaisuus)  
                                                                                       MES (sikiöaikainen kuolema)
                                                                                   MEB  (vaikea kehitysvammaisuus) 
                                                                                 CHM (etenevä silmäsairaus), X-kromosominen
                                                                     INCL (etenevä kehitysvammaisuus) 
                                                                     GA (etenevä silmäsairaus)
                                                                 MUL (lyhytkasvuisuus)
                                                                 DTD (lyhytkasvuisuus)
                                                                 CHH  (lyhytkasvuisuus)
                                                                 JNCL (etenevä kehitysvammaisuus)
                                                     FAF (silmä-, hermo- ja ihosairaus), dominantti 
                                                 USH3 (etenevä korva- ja silmäsairaus) 
                                             AGU (kehitysvammaisuus)
                                         CLD (vastasyntyneen vesiripuli)
                                     NKH (vaikea kehitysvammaisuus)
                                     LPI  (proteiini-intoleranssi) 
                                     CCD/CLD (vastasyntyneen vesiripuli)
                                 PLO-SL (neurodegeneratiivinen sairaus) 
                             APECED (autoimmuunipolyendokrinopatia)
                         RS (silmäsairaus), X-kromosominen
                     EPM1 (epilepsia) 
                 SMB12 (anemia) 
     CNA2 (silmäsairaus) 
 CNF (munuaissairaus)
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Tyypillisiä oireita ei ole
Valtaosa suomalaisen tautiperinnön taudeista 
on pediatrisia – jotkut ilmenevät jo raskauden 
aikana. Ne ovat kaikki harvinaisia ja niihin pe-
rehtymättömälle hankalasti diagnosoitavia. Ko-
konaisuutena ne ovat varsin kirjava ryhmä, eikä 
niille siksi ole mahdollista listata tyypillisiä oi-
reita.
Kun epäily harvinaisesta taudista herää, kan-
nattaa harkita potilaan lähettämistä keskuk-
seen, jossa näiden tautien diagnosoinnista on 
runsaasti kokemusta. Kaikissa yliopistosairaa-
loissa on harvinaisten sairauksien yksikkö, joka 
osaa neuvoa eteenpäin hoitopolulla.
Kun oikeaa perinnöllistä tautia osataan epäil-
lä, diagnoosi on usein varmistettavissa tutki-
malla tietty geeni tai ennalta tunnettu mutaatio. 
Jos oirekuva ei suoraan ohjaa epäilemään oi-
keaa tautia, diagnostiikka aloitetaan usein sopi-
valla geenitestipaneelilla tai suoraan genomin-
laajuisella testillä, esimerkiksi eksomisekven-
soinnilla. Myös näillä keinoilla diagnoosi löytyy.
Katoaako tautiperintö?
Suomessa on nyt noin 5,5 miljoonaa asukasta, 
joista lähes 40 % asuu kaupungeissa. Etenkin 
nuoret muuttavat koulutus- ja työpaikkojen oh-
jaamana kasvukeskuksiin. Yhä harvemmin sat-
tuu, että perhettä perustavan parin esivanhem-
mat ovat samoilta seuduilta. Myös maahan-
muutto on lisääntynyt niin, että yksi kymme-
nes tä  Suomessa  vak i tu i ses t i  a suvas ta 
25–44-vuotiaasta ei ole juuriltaan suomalainen 
(http://tilastokeskus.fi/index.html). Nämä sei-
kat laimentavat geneettistä isolaatiota ja ovat si-
ten geneetikkolääkärin näkökulmasta positiivi-
nen ilmiö.
Koska asutus ja väestöpohja muuttuvat, peitty-
västi periytyvien tautien esiintyvyys pienenee hi-
taasti, vaikka niitä aiheuttavat mutaatiot säilyvät 
suomalaisessa väestössä. Huomattava osa väestöä 
elää yhä maaseudulla sukujensa synnyinsijoilla, 
joten tautien pulpahtelu esiin ei lakkaa kokonaan. 
Lisäksi mutaatiotaustaltaan vanhimpien ja siksi 
yleisimpien tautien geenivirheet ovat jakautuneet 
varsin tasaisesti väestöön.
Toisaalta muuttoliike ei vaikuta tautiperin-
nön vallitsevasti ja X-kromosomisesti periyty-
vien tautien ilmaantumiseen. Se riippuu vain 
yksittäisten potilaiden tai suvun kantajanaisten 
perhesuunnittelusta. Potilaita ilmaantuu vast-
edeskin.
Suomalaisen tautiperinnön tautien tutkimus-
ta tulisi siten jatkaa päämääränä löytää etenkin 
uusia hoitokeinoja. Aspartyyliglukosaminu-
riaan eli AGU-tautiin on meneillään tutkijaläh-
töinen lääkehoitokokeilu, jossa toiveena on po-
tilaiden elämänlaadun parantaminen (16). Reti-
noskiisin lasiaisensisäisen geenihoidon kokeilu 
on jo faasi I/IIa:ssa (17).
Lopuksi
Geenitutkimusten halventuminen ja yleistymi-
nen on nopeuttanut ja tarkentanut tautiperin-
töön kuuluvien tautien diagnostiikkaa ja luo 
mahdollisuuksia primaaripreventioon.
Näiden tautien taustalla olevien mutaatioiden 
seulominen on poikkeuksellisen yksinkertaista, 
koska mutaatiokirjo on niin kapea. Joillakin 
diagnostisilla laboratorioilla on jo hyvät valmiu-
det tarjota suomalaisen tautiperinnön kantaja-
seulontoja jopa väestötasolla. Nämä seulonnat 
ovat jo tarjolla joillakin yksityisklinikoilla.
Kun perhettä perustettaessa voi saada selville 
mahdolliset suomalaisen tautiperinnön valta-
mutaatioiden kantajuudet, yhä useammat käyt-
tävät tätä mahdollisuutta. Kantajapariskunnan 
perhesuunnittelua voi helpottaa se, että koeput-
kihedelmöityksen ja alkiotestauksen avulla voi-
daan välttää raskaudenkeskeytyksiä.
Kansallinen genomistrategia korostaa, että 
geenitestien tulisi olla tasa-arvoisesti koko väes-
tön käytettävissä. Tämä puoltaisi myös joiden-
kin tautiperinnön tautien kantajaseulonnan tar-
joamista  koko väestöl le  (ht tp://urn.f i/
URN:ISBN:978-952-00-3586-0). Se ehkä myös 
vähentäisi suomalaisille huonosti soveltuvien 
kantajaseulontojen ostamista ulkomaisilta verk-
kosivuilta.
Uusia mahdollisuuksia seulontoihin tarjou-
tunee, kun koko genomin sekvensointi kenties 
integroidaan terveydenhuoltoon tulevina vuosi-
kymmeninä. Kantajien tunnistaminen kaikkine 
seuraamuksineen herättää toki monia kysymyk-
siä ja vaatii perusteellista yhteiskunnallista kes-
kustelua ja harkintaa (15).
Toisaalta Suomeen saapuu maahanmuutta-
jien mukana meillä aikaisemmin hyvin harvi-
Mutaatiotaustaltaan vanhimpien tautien 
geenivirheet ovat jakautuneet varsin 
tasaisesti väestöön.












naisten tautien geenejä. Esimerkiksi alun perin 
hyvin harvinainen talassemia on muuttunut sel-
västi yleisemmäksi. Jorvin sairaalan lastenhema-
tologian poliklinikassa tutkittiin jo vuonna 2010 
kirjoitetun raportin mukaan vuosittain 10–15 täl-
laista potilasta noin 100 000 lapsen alueelta (16).
Terveydenhuollon täytyy siten pysyä valppaa-
na tunnistaakseen suomalaiset harvinaistaudit, 
mutta oppia samalla tunnistamaan ja hoita-
maan geneettisesti erilaisten populaatioiden 
sairauksia (17). Koko maassa ollaan ottamassa 
käyttöön harvinaiset taudit tunnistava ns. 
Orpha-koodisto (18), joten lähivuosina voidaan 
terveydenhuollon rekistereistä seurata suoma-
laisen tautiperinnön mahdollista muuttumista, 
harvinaisten tautien ilmaantuvuutta ja näistä 
johtuvaa terveydenhuollon palvelujen käyttöä 
maan eri puolilla. ●
Kollega vinkkaa  
lukemista!
Tarkastele Lääkärilehteäsi vaihteeksi toisin silmin. 
Verkon Valintani-palstalla kollega vinkkaa tuoreen 
lehden kiinnostavimman artikkelin. Lukuvinkki on 
mukana myös perjantain uutiskirjeessä.
Kollegan ääni kuuluu verkossa myös ajankohtaisiin 
aiheisiin pureutuvissa kommenttikirjoituksissa. 
Osuvan kommentin, samoin kuin muunkin  sisällön, 
voit myös jakaa somessa, kun olet kirjautunut 
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